Opis choroby *
Definicja

*Monosomia dystalna 4q jest czeSciowg monosomig autosomu, ktora charakteryzuje sie zmienng
kombinacjg objawow dotyczgcych twarzoczaszki, ogoélnego rozwoju, palcéw, uktadu kostnego i
serca, ktére obejmuja hipotonie, opdznienie rozwoju, niedobdr wzrostu, rozszczep podniebienia,
wady rozwojowe uktadu krgzenia, wady rak i stop oraz typowe cechy dysmorficzne, takie jak
matogtowie, okragta twarz, mate oczy, szeroki grzbiet nosa, zadarty nos, petne policzki, mate usta i
maty podbrédek.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych Distal deletion 4q
Delecja dystalna 4q
Delecja telomerowa 4q
Monosomia 4qter
Monosomy 4qter
Telomeric deletion 4q

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
96145 - Q93.5

Kod ICD11

LD44.40

*7rédto

orphanet
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